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論文審査の結果の要旨 










２ 研究手法に関する評価  
  既知の NER 活性測定法を応用した上で、EdU を指標とした UDS 試験、EU を指標とし





３ 解析・考察の評価  
  責任遺伝子未知の NER 異常性疾患疑い症例に関して、NER 活性を調査した結果、XP
症 3 例のうち 1 例は日本人 XP 症例において変異頻度が高い POLH 遺伝子のスプライ
ス変異を認め、XP−V と診断した。一方、CS 症 16 例における解析で、合計 17 種類の
変異を CS の責任遺伝子である CSA/CSB 遺伝子に同定した。そのうち、合計 9種類の
変異は、これまでに報告のない新規の変異であった。また、CSB 変異は、CSB タンパ
ク質の ATPase 活性及び DNA との結合に重要である helicase motifs に存在した。CSB
の TC−NER における詳細な役割は、まだ明らかにされていないため、本研究の成果を
もとに、より詳細な機能解析を進めることで、helicase motifs の働きや CS 疾患発
症の分子メカニズム解明に繋がると期待されることから、本研究は高く評価できる。 
 以上のように、本論文において、責任遺伝子未知の DNA 修復異常性疾患疑い症例を
対象とした疾患発症の分子メカニズム解明に大いに貢献すると期待され、審査委員は
全員一致で博士（薬学）の学位に値するものと判断した。 
 
